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Abstrak 
 
Hipotiroid kongenital adalah kurangnya  produksi hormontiroid pada bayi baru lahir.  Hal ini  
dapat terjadi karena cacat anatomis kelenjar tiroid, kesalahan metabolism tiroid, atau 
kekurangan iodium. Prevalensi hipotiroid di Indonesia belum diketahui secara pasti. Berdasarkan 
Riset Kesehatan Dasar (Riskesdas) 2007 didapatkanka data Thyroid Stimulating Hormon (TSH) 
sebagai salah satu penunjang diagnostic hipotiroid, didapatkan  2,7% pada laki-laki dan 2,2% 
perempuan. Hormon tiroid memiliki peran vital dalam pertumbuhan, metabolisme, dan pengaturan 
cairan tubuh. Kekurangan hormone tiroid dapat menyebabkan kegagalan pertumbuhan, juga dapat 
mengakibatkan keterbelakangan mental pada penderitanya. Upaya penurunan angka kematian anak 
dalam mencapai target MDGs harus diiringi dengan peningkatan kualitas hidup anak melalui 
pelayanan kesehatan anak yang komperhensif meliputi promotif, preventif, kuratif dan rehabilitatif. 
Salah satu upaya tersebut adalah deteksi sedini mungkin sejak bayi baru lahir atau uji saring 
(neonatal screening) yang dilakukan pada bayi usia 48-72 jam. Setelah didiagnosis, bayi dengan 
hipotiroid kongenital segera dilakukan pengobatan dan pencegahan agar bayi tidak cacat atau 
meninggal, serta mengoptimalkan potensi tumbuh kembang. Penyakit hipotiroid kongenital dapat 
disembuhkan secara total, jika pengobatan dilakukan sejak dini. 
 
Kata kunci: Hipotiroid, kongenital 
 
Abstract: Congenital Hypothyroidism 
 
Congenital hypothyroidism is the lack of thyroid hormone production in newborn infants. This can 
occur because of anatomical defects of the thyroid gland, thyroid metabolism errors, or iodine 
deficiency. The prevalence of hypothyroidism in Indonesia is not yet known with certainty. Result 
of  Based Health Research (Riskesdas) 2007 Thyroid Stimulating Hormone (TSH) as one of the 
supporting diagnostic hypothyroidism, gained 2.7% in men and 2.2% of women. Thyroid hormone 
has a vital role in the growth, metabolism, and regulation of body fluids. Thyroid hormone 
deficiency can cause growth failure, mental retardation can also result in the sufferer. Efforts to 
reduce child mortality in achieving MDGss targets must be accompanied by an increase in the 
quality of life of children through a comprehensive child health services which include promotive, 
preventive, curative and rehabilitative. One such effort is the earliest possible detection since 
newborns or screening (neonatal screening) performed in infants aged 48-72 hours. Once 
diagnosed, infants with congenital hypothyroidism immediate treatment and prevention of infant 
disability or death, as well as optimizing the potential for growth and development. Congenital 
hypothyroidism disease can be cured if treatment is done early. 
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Pendahuluan 
 
Lebih dari 1,7 juta orang di Indonesia 
berpotensi mengalami gangguan tiroid. 
Sayangnya, tingkat kesadaran dan pemahaman 
masyarakat tentang gangguan tiroid ini masih 
sangat rendah. Data yang dikumpulkan oleh 
Unit Koordinasi Kerja Endokrinoligi Anak 
Kemenkes RI dari tahun 2000-2013, Indonesia 
mempunyai kasus positif gangguan tiroid pada 
bayi yang baru lahir sebanyak 1:2.736. Jumlah 
ini lebih tinggi jika dibandingkan dengan rasio 
global yaitu 1:3000 kelahiran (IDAI, 2015)2.     
Kelenjar tiroid menghasilkan hormon tiroid 
yaitu tiroksin (T4) dan triiodotironin (T3).  
Pembentukan hormon tiroid dipengaruhi oleh 
mekanisme umpan balik yang melibatkan TSH. 
Bila produksi hormon tiroid meningkat maka 
produksi TSH menurun dan sebaliknya jika 
produksi hormon tiroid mencukupi kebutuhan 
maka produksi TSH meningkat (Kemenkes 
RI,2015)4. Selain itu pembentukannya 
memerlukan mikro nutrien Iodium (Kemenkes 
RI, 2014)3. Iodium merupakan mikronutrien 
yang sangat dibutuhkan tubuh dalam sintesis 
hormon tiroid. Defisiensi iodium menyebabkan 
produksi hormon tiroid berkurang sehingga 
mengakibatkan kelainan yang disebut gangguan 
akibat kurang iodium (GAKI). Kelompok yang 
paling rentai GAKI adalah ibu hamil, ibu 
menyusui dan anak-anak (Kemenkes RI, 
2015)4. 
Hormon tiroid mempunyai peran yang 
sangat penting dalam berbagai proses 
metabolisme (protein, karbohidrat,lemak) dan 
aktivitas biologik pada hampir semua organ 
tubuh manusia, kekurangan maupun kelebihan 
hormon tiroid akan mengganggu berbagai 
proses metabolisme dan aktivitas fisiologi serta 
mempengaruhi pertumbuhan dan 
perkembangan berbagai jaringan termasuk 
sistem saraf dan otak (Kemenkes RI, 2015)4, 
dengan demikian hormon ini sangat penting 
peranannya pada bayi dan anak-anak yang 
sedang tumbuh. Pada janin dan bayi, 
kekurangan hormon tiroid dapat menimbulkan 
cacat fisik, cacat mental, kelainan saraf dan 
munculnya kretin. Kretin adalah kondisi 
retardasi mental disertai dengan bisu, tuli, cara 
berdiri dan berjalan yang khas, hipotiroid dan 
pertumbuhan terhambat (short statue) 
(Kemenkes RI, 2015)4. 
 
Epidemiologi 
Angka kejadian hipotiroid kongenital 
bervariasi antar negara, dipengaruhi oleh faktor 
etnis dan ras. Diseluruh dunia angka kejadian 
hipotiroid kongenital 1:3000 dengan kejadian 
sangat tinggi didaerah kurang iodium 1:300-
900. Prevalensi lebih tinggi pada keturunan asia 
dan sangat jarang pada populasi kulit hitam 
(Kemenkes RI, 2014)3. Kasus hipotiroid 
kongenital di jepang 1:7.600 / jumlah kelahiran. 
Di Singapura 1:3000-3500, sedangkan negara 
terdekat kita malaysia 1;3026 (Kemenkes RI, 
2015)4. 
Prevalensi hipotiroid di Indonesia 
belum diketahui secara pasti. Berdasarkan data 
di unit endokrinologi dari beberapa rumah sakit 
di Indonesia tahun 2010 ditemukan 595 kasus 
hipotiroid kongenital. Di RSCM pada tahun 
1992-2004 terdapat 93 kasus dengan 
perbandingan perempuan terhadap laki-laki 
adalah 57:36 (61%:39%).  Tahun 2012-2013 di 
RSCM dan RSHS menunjukkan bahwa 
kejadian hipotiroid kongenital tahun 2000-2014 
dari 213.669 bayi baru lahir yang di skrining 
hipotiroid kongenital, didapatkan hasil positif 
sejumlah 85 bayi atau 1:2513 ini menunjukkan 
bahwa angka tersebut lebih tinggi dari rasio 
global yaitu 1:3000. Lebih dari 70% penderita 
hipotiroid kongenital didiagnosis setelah umur 
1 tahun, hanya 2,3% yang didiagnosis kurang 
dari 3 bulan. Berdasarkan Riset Kesehatan 
(Riskesdas) 2007 didapatkan kadar Thyroid 
Stimulating Hormon (TSH) sebagai salah satu 
penunjang diagnostik hipotiroid sebesar 2,7% 
pada laki-laki dan 2,2% perempuan (Kemenkes 
RI, 2015)4.  
 
Perjalanan Hormon Tiroid dalam 
Kandungan 
Selama kehamilan plasenta berperan 
dalam transportasi elemen-elemen penting 
untuk perkembangan janin. Pembentukan 
hormon tiroid janin dibantu oleh Tyroid 
Releasing Hormon (TRH) dan Iodium bersama-
sama dengan TSH dapat bebas melewati 
plasenta. Selain itu, elemen yang merugikan 
janin seperti TSH resptor antibodi dan obat anti 
tiroid yang dimakan ibu juga dapat melewati 
plasenta. Sementara itu, TSH yang mempunyai 
peranan penting dalam pembentukan hormon 
tiroid tidak bisa melewati plasenta. Sehingga, 
keadaan hormon tiroid dan obat-obatan yang 
sedang dikonsumsi ibu sangat berpengaruh 
terhadap kondisi hormon tiroid janin 
(Kemenkes RI, 2014)3.  
 
Hipotiroid Kongenital 
Hipotiroid kongenital adalah kurangnya 
produksi hormon tiroid pada bayi baru lahir. 
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Hal ini dapat terjadi karena kelainan 
anatomi kelenjar tiroid, gangguan  
metabolisme pembentukan hormon tiroid, atau 
kekurangan iodium (Kemenkes RI, 2014)3. 
Masa pembentukan jaringan otak dan periode 
pertumbuhan pesat susunan saraf pusat terjadi 
pada masa kehamilan dan tiga tahun pertama 
kehidupan anak. Bila seorang bayi dengan 
hipotiroid kongenital tidak diketahui dan tidak 
diobati sejak dini, pertumbuhannya akan 
terhambat dan mengalami retardasi mental. 
Hipotiroid kongenital dapat terjadi permanen 
seumur hidup atau hanya sementara (transien), 
tetapi karena terjadi pada masa perkembangan 
pesat otak dapat berdampak besar pada 
perkembangan anak (Kemenkes RI, 2015)4. 
Hipotiroid kongenital yang terjadi pada bayi 
baru lahir dengan ibu bukan penderita 
kekurangan iodium, tidak menunjukkan gejala 
yang khas karena bayi masih dilindungi hormon 
tiroid ibu melalui plasenta. Pada bayi hipotirod 
kongenital dari ibu yang menderita kekurangan 
iodium gejalanya lebih berat (Kemenkes RI, 
2014)3. 
 
Penyebab Hipotiroid Kongenital 
Penyebab bawaan (kongenital) : 
Disgenetik kelenjar tiroid: ektopik, agenesis, 
aplasi atau hipoplasi.,   Dishormonogenesis, 
’Hypothalamic-pituitary hypothyroidism’,  
Bersifat sementara :  Induksi obat-
obatan,Antibodi maternal,Idiopatik. Ibu 
mendapat: Bahan goitrogen atau Pengobatan 
yodium radio-aktif. 
Penyebab yang didapat (”acquired”): 
tiroiditis limfositik menahun, bahan-bahan 
goitrogen (yodium, tiourasil, dsb), tiroidektomi, 
penyakit infiltratif (sistinosis, hipopituitarisme) 
(dokterindonesiaonline, 2013)1. 
 
Tanda dan gejala hipotiroid pada bayi 
Tanda dan gejala yang dapat muncul 
pada hipotiroid kongenital menurut Kemenkes 
RI (2014)3, adalah: penurunan aktivitas 
(letargi), Kuning (ikterus), Makroglosi (lidah 
besar), hernia umbilikalis, hidung pesek, 
konstipasi, kulit kering, skin mottling (burik), 
mudah tersedak, suara serak, hipotoni (tonus 
otot menurun), ubun-ubun melebar, perut 
buncit, mudah kedinginan (intoleransi terhadap 
dingin), miksedema (wajah sembab), udem 
scrotum. 
 
Dampak Hipotiroid Kongenital 
Dampak hipotiroid kongenital menurut 
Kemenkes RI (2014)3, yaitu: 1) Dampak 
terhadap anak, bila tidak segera dideteksi dan 
diobati bayi akan mengalami kecacatan. Anak 
akan mengalami gangguan pertumbuhan fisik 
secara keseluruhan dan perkembangan mental 
terbelakang yang tidak dapat dipulihkan. 2) 
Dampak terhadap keluarga, anak dengan 
retardasi mental akan membebani keluarga 
secara ekonomi karena harus mendapat 
pendidikan, pengasuhan dan pengawasan yang 
khusus, secara psikososial keluarga akan 
merasa rendah diri dan produktivitas keluarga 
menurun karena harus mengurus anak dengan 
hipotiroid kongenital. 3) Dampak terhadap 
negara, negara akan mengalami kerugian 
sumber daya manusia yang berkualitas untuk 
pembangunan bangsa. 
 
Skrining Hipotiroid Kongenital 
Deteksi dini kelaianan bawaan melalui 
skrining bayi baru lahir merupakan salah satu 
upaya untuk mendapatkan generasi lebih baik. 
Skrining atau uji saring pada bayi baru lahir 
(Neonatal screening) adalah tes yang dilakukan 
pada bayi yang berumur beberapa hari untuk 
yang memilih bayi yang menderita kelainan 
kongenital dari bayi yang sehat. Skrining bayi 
baru lahir dapat mendeteksi adanya gangguan 
kongenital sedini mungkin, sehingga bila 
ditemukan dapat segera dilakukan intervensi 
secepat mungkin (Kemenkes RI, 2015)4.  
 Hipotiroid kongenital sangat jarang 
memperlihatkan gejala klinis pada awal 
kehidupan, sehingga pengobatan sering 
terlambat. Keterlambatan pengobatan akan 
memnyebabkan anak akan mengalami 
keterbelakangan mental dengan intelligence 
quotient (IQ) dibawah 70 (Kemenkes RI, 
2014)3. 
 
Pelaksanaan Skrining 
Skrining hipotiroid kongenital 
dilakukan dengan mengambil sampel darah 
kapiler dari permukaan lateral kaki bayi atau 
bagian medial tumit, pada hari ke 2 sampai 4 
setelah lahir. Darah kapiler diteteskan ke kertas 
saring khusus.Kertas saring tersebut dikirim ke 
laboratorium yang memiliki fasilitas 
pemeriksaan Thyroid-Stimulating Hormone 
(TSH) (UKK Endokrinologi IDAI, 2014)5 
 
Diagnosis 
Diagnosis hipotiroidisme primer 
dikonfirmasi dengan menunjukkan penurunan 
kadar hormon tiroid serum (total atau  T4 
bebas) dan peningkatan kadar thyroid-
stimulating hormone (TSH). Jika ibu dicurigai 
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hipotiroidisme dimediasi antibodi, antibodi 
antitiroid ibu dan bayi dapat mengkonfirmasi 
diagnosis antibodi tersebut. Merupakan 
penyebab umum dari hipotiroidisme kongenital.  
Kombinasi total serum kadar T4 rendah 
atau normal rendah dan TSH serum dalam 
kisaran normal menunjukkan thyroid-binding 
globulin defisiensi (TBG). Gangguan ini 
menyebabkan kongenital ada konsekuensi 
patologis, tapi  tidak perlu pemberian hormon 
tiroid (dokterindonesiaonline, 2013)1. 
 
Penanganan 
Levothyroxine disarankan untuk 
pengobatan. Telah direkomendasikan aman, 
efektif, murah, mudah dikelola, dan mudah 
dipantau. Beberapa penulis menyarankan 
bahwa bentuk generik mungkin sama efektifnya 
dengan obat bermerek. 
Sediaan hormon dalam bentuk pil dapat 
diberikan dengan tepat. Pil dapat hancur dalam 
sendok, dilarutkan dengan sedikit ASI, air, atau 
cairan lainnya segera sebelum pemberian, dan 
diberikan kepada anak dengan jarum suntik atau 
pipet. Pil tidak boleh dicampur dalam botol 
penuh susu formula. Balita mudah mengunyah 
tablet tanpa masalah atau keluhan 
(dokterindonesiaonline, 2013)1. 
 
Pencegahan  
Suplemen diet iodida dapat mencegah 
gondok endemik dan kretinisme, tetapi tidak 
hipotiroidisme kongenital sporadis. Iodisasi 
garam adalah metode biasa, namun minyak 
goreng, tepung, dan air minum juga telah 
diiodinasi untuk tujuan ini. Suntikan 
intramuskular long-acting minyak beryodium 
(lipiodol) telah digunakan di beberapa daerah, 
dan lipiodol juga bisa efektif. 
 
Pembahasan 
Hipotiroidisme kongenital merupakan 
salah satu penyebab terjadinya retardasi mental. 
Hipotiroid kongenital sangat jarang 
memperlihatkan gejala klinis pada awal 
kehidupan, sehingga pengobatan sering 
terlambat, sehingga skrining bayi baru lahir 
untuk membedakan antara bayi yang menderita 
hipotiroid kongenital dengan yang sehat perlu 
dilakukan. Keterlambatan pengobatan akan 
menyebabkan anak akan mengalami 
keterbelakangan mental dengan intelligence 
quotient (IQ) dibawah 70 (Kemenkes RI, 
2014)3.  Hasil meta analisis tahun 1996 
menunjukkan rata-rata IQ dari sejumlah 651 
anak hipotiroid kongenital adalah 76. Apabila 
hipotiroid kongenital didiagnosis sebelum usia 
tiga bulan, maka berkisar 78% anak akan 
memiliki IQ>85. Jika didiagnosis pada usia tiga 
sampai enam bulan, hanya berkisar 19% anak 
memiliki IQ >85 dan apabila didiagnosis 
setelah usia tujuh bulan, maka tidak ada anak 
yang memiliki IQ >85. Namun, bila hipotiroid 
kongenital dapat didiagnosis dan diterapi dalam 
14 hari setelah lahir, maka gejala yang timbul 
kemungkinan akan lebih sedikit. Itulah 
sebabnya, diagnosa dan skrining hipotiroid 
kongenital pada bayi baru lahir sangat penting 
dan bermanfaat, juga lebih menghemat biaya 
(Okezone.com, 2014)5.  
Untuk mencapai skrining bayi baru 
lahir sebagai program nasional diperlukan 
kebijakan pemerintah, komitmen petugas 
kesehatan/profesi terkait, Integrasi dengan 
sistem pelayanan kesehatan, kerjasama dengan 
sektor lain (asuransi kesehatan)  serta 
pemberian informasi yang efektif ke seluruh 
lapisan masyarakat mengenai pentingnya 
skrining bayi baru lahir sebagai upaya preventif 
untuk mengoptimalkan tumbuh kembang anak 
dan memperbaiki kualitas hidup generasi 
penerus bangsa.  
 
Simpulan 
Pembentukan hormon tiroid janin 
dibantu oleh Tyroid Releasing Hormon (TRH) 
dan Iodium bersama-sama dengan TSH dapat 
bebas melewati plasenta. Bila seorang bayi 
dengan hipotiroid kongenital tidak diketahui 
dan tidak diobati sejak dini, pertumbuhannya 
akan terhambat dan mengalami retardasi 
mental. Penyebab bawaan (kongenital) : 
Disgenetik kelenjar tiroid: ektopik, agenesis, 
aplasi atau hipoplasi. Diagnosis hipotiroidisme 
primer dikonfirmasi dengan menunjukkan 
penurunan kadar hormon tiroid serum (total 
atau  T4 bebas) dan peningkatan kadar thyroid-
stimulating hormone (TSH).’  
Levothyroxine disarankan untuk 
pengobatan. Telah direkomendasikan aman, 
efektif, murah, mudah dikelola, dan mudah 
dipantau. Keterlambatan pengobatan akan 
menyebabkan anak akan mengalami 
keterbelakangan mental dengan intelligence 
quotient (IQ) dibawah 70. 
 
Saran 
Perlu melakukan skrining hipotiroid 
kongenital pada semua bayi baru lahir dan 
dilanjutkan dengan pengobatan untuk mencegah 
terjadinya dampak yang lebih buruk pada bayi.  
Pentingnya pemeriksaan secara teratur sesuai 
Jurnal Kesehatan Metro Sai Wawai Volume VIII No 2 Edisi Desember 2015 ISSN: 19779-469X 
 
Prasetyowati; M.Ridwan, Hipotiroidisme Kongenital.....                                                                                                          74 
 
jadwal yang dianjurkan dokter dan memberikan 
penjelasan atau penyuluhan kepada orang tua 
bayi mengenai penyebab hipotiroid kongenital 
pada bayi mereka, pentingnya diagnosis dan 
terapi dini untuk mencegah hambatan tumbuh 
kembang bayi dan cara pemberian obat tiroksin. 
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